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１．はじめに 

疾患リスクの予測にも用いられている遺伝子検査が普及してきている。例えば、米国では 2018 年 2 月ま

でに DTC遺伝子検査1の利用者が累計 1,200万人に上るなどブームとなっている2。 

本稿では、普及によって保険にも影響してくることが想定される遺伝子検査に関して、解析技術の進歩お

よび課題について概説する。 

 

２．遺伝子解析技術の進歩 

以前は特定の遺伝子変異を検出することが中心であった遺伝子解析は、技術の進歩に伴って、より包括的

に遺伝子変異の組み合わせを解析し、疾患等への影響を分析出来るようになってきている。 

 

（１）SNP（single nucleotide polymorphism：一塩基多型） 

SNPの解析は、DTC遺伝子検査でもよく用いられているも

のである。SNP とは 1％以上の頻度で他人と異なる 1 塩基単

位での多型（多様性）のことであり、SNPの型と特定の疾患の

発症しやすさや肥満などの体質について関連性が分析されて

いる。 

例えば、≪図表 1≫は、とある人の遺伝子において塩基が G

（グアニン）となっている箇所について、別の人の塩基が T（チ

ミン）と異なっており、この違いが様々な影響を及ぼしている

ということのイメージ図である。 

なお、多くの疾患において、疾患を引き起こす遺伝的要素は、

必ずしも一つの SNP で説明することは出来ず、多数の遺伝子

の影響を受けることがわかっている。そのため、数個の SNP

を分析するだけでは、疾患や体質についての遺伝的背景を説明

するには不十分である。 

 

 

 

 

遺伝子検査の恩恵を全ての人に 

～ 新たな人種間格差を生み出さないために ～ 

遺伝子検査に関する技術が進歩してきており、癌の治療法選択や様々な疾患リスクの予測などに用いられ

ている。一方で、遺伝子についての研究が進むにつれ、遺伝子の型が同じであっても人種や民族等の集団の

違いによって疾患の発症リスクが異なることも明らかになっている。しかし、多くの人種や民族の人々を含

んだ DNAデータベースが構築されておらず、ヨーロッパ系以外の方の予測精度が低いなど、あらたな人種

間格差が生じかねないという懸念・課題も生じている。 

 

《図表１》遺伝子の多様性（SNP） 

【出典】科学技術振興機構Webサイトより一部抜粋 
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（２）GWAS（genome-wide association study：ゲノムワイド関連解析） 

疾患リスクに関する遺伝子研究のブレイクスルーとなったのが、数百万もの SNP の組み合わせに応じて

（多遺伝子をもとにした）リスクをスコアリングする GWASである。これにより、多因子が影響する多くの

疾患において、一つ一つの遺伝子が与える影響はそれほど大きくない、つまり個別の SNP が単独で発症リ

スクを高める効果は小さいということがわかってきた3。 

また、解析技術の進歩により低コスト・短時間で大量の遺伝子情報を解析することができるようになった

こともあり、数千もの遺伝子情報に基づいた多遺伝子リスクスコアを計算するアルゴリズムの構築が進んで

いる。多遺伝子リスクスコアにより、心疾患や糖尿病などの発症リスクが平均よりも 3倍以上高い方々を特

定できるようになっているなど、遺伝的要因による疾患リスクを明らかにする研究も進んできている4。 

さらに、例えば糖尿病に関して、GWASによって「遺伝的ハイリスク群」とされた方々に発症前から生活

習慣介入を実施すると、ハイリスクでない方々との発症率の差がなくなることも報告されており、GWASは

予防の立場からも期待されている5。 

 

（３）次世代シークエンサーの登場による解析技術の進展 

2000年代半ばに米国で登場した次世代シークエンサーは、塩基配列を並列に読み出せる DNA断片数が従

来に比べて桁違いに多く、全ゲノム配列を低コスト・短時間で解析することを実現した。 

①癌ゲノム解析 

次世代シークエンサーは癌研究を大きく進展させている。癌組織から DNA を抽出して、同じ個人の正

常細胞の全ゲノム配列がどのように違うかを解析することで、有効な治療方法を選択できるようになって

きている（Precision Medicine と呼ばれるものである）。 

我が国においても、標準的な治療がない／終了しているといった癌患者を対象に、分子標的治療薬の選

択に直結するような遺伝子検出を可能とする、「遺伝子パネル検査」が先進医療として行われている6。 

②全エクソーム解析 

全エクソーム解析とは、ゲノムのうち、タンパク質に翻訳される領域であるエクソン部分のみを取り出

して解析を行うものである。エクソン部分は、単一遺伝子疾患の原因遺伝子および疾病に関わる SNP の

うち、85％を網羅できていることから有用性が高く、低価格化が進んでいるとはいえ費用がかさんでしま

う全ゲノム解析（1,000ドル程度）に比べても低コストである7。 

Vitality プログラムで有名な南アフリカの保険会社 Discovery は8、わずか 250 ドルという低価格9で全

エクソーム解析の遺伝子検査を提供している。遺伝子検査を受けた加入者は、自身の DNA に基づいた疾

病リスクや健康を改善するための戦略など、ゲノムに関する包括的なレポートを受け取ることができ、健

康増進活動に役立てることができる10。 

【BOX】エピゲノム解析 

疾患の発症には、生活習慣等の後天的な要因（環境要因）の影響が大きいと言われている。 

近年、この後天的な要因として、DNAの塩基配列自体は変わらないが、遺伝情報の発現が変化すると

いうエピジェネティックな変化が大きく影響していることが明らかになってきた。例えば、DNAがメチ

ル化などのように化学的に修飾されることで、遺伝情報発現が抑制されることがわかってきている。 

次世代シークエンサーにより、ゲノムの一部分だけでなく全ゲノム領域にわたって、エピジェネティ

ックな変化（化学修飾）を調べることが出来るようになっており、エピゲノム解析と呼ばれている11。 
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エピゲノム解析は、疾患と後天的な要因との関連性を明らかにする可能性があるとして期待されてお

り、今後重要性が増してくる領域と言えるだろう（エピゲノムおよびエピジェネティクスについては、総研トピッ

クス「ゲノムだけでは決まらない生命の仕組み“エピゲノム”とその保険分野での活用の是非」（2019年 2月 20日）で紹

介しているため、参考にしていただきたい）。 

 

３．新たな人種間格差の可能性 

上記のように遺伝子解析技術の向上によって、疾患リスクの予測精度が高くなってきているが、多遺伝子

リスクスコアを計算するアルゴリズムの作成に用いた DNA データベースには「偏り」という課題がある。 

2009 年には多遺伝子リスクを分析する

ための GWAS 参加者の 96％がヨーロッパ

人の子孫であることが判明、2016年の継続

調査においても 81％がヨーロッパ系である

など、DNAのデータベースには明らかにヨ

ーロッパ系・白人への偏重が生じている（図

表 2参照）。 

2009年からの 7年間で、ヨーロッパ系で

はない参加者の割合は 5 倍に増加している

が、この増加の 80％近くは、日本、中国、

韓国、インド、その他のアジアの国々の参加

者数の増加によるものとなっている。一方

で、アフリカやヒスパニック系等の人々に

ついては、分析した全サンプルの 4％未満でしかない12。 

人種・民族等の集団ごとに疾患ごとの発症率には差異があり、それには遺伝的差異が影響していると考え

られている。例えば糖尿病に関して、その他の地域では見られないような遺伝的変異が、メキシコにおいて

は 25％という高頻度で起こっている。 

このため、データが不足している集団の人々にとって、遺伝子検査の解析結果の精度が低くなる可能性が

ある。実際、遺伝子検査結果の解釈が偏ったデータベースやそれに基づいた研究を用いて解釈されるため、

非ヨーロッパ系の人々の遺伝子診断の偽陽性および偽陰性の確率は高くなっているという13。 

また、疾患リスク等の予測の正確性に鑑みると、偏った DNA データベースに基づく遺伝子検査サービス

は、特定の人種や民族の人々にしか提供されないという現象が生じてしまう。現に、Myriad Genetics の新

しい乳癌リスク検査や Ambry Geneticsの前立腺癌リスク検査などは、ヨーロッパ系の人々にのみ提供され

ている遺伝子検査サービスである14。 

 

４．おわりに：遺伝子検査の恩恵を全ての人に 

多遺伝子リスクスコアのアルゴリズムなど遺伝子解析技術の進展により、疾病リスクの予測精度は大きく

高まっている。標準的な治療の一部として多遺伝子リスクスコアを導入することを、医療業界が検討し始め

るべき時がきたとの声もある15。 

また、優れた治療を誰もが受けられるという公平性の観点からも、多様な人種・民族の遺伝子データベー

スを構築すべきである。GWASで用いる分析キットは一般に 100ドル以下と廉価であり、コスト面での障壁

《図表２》DNAデータベースには「偏り」がある 

【出典】Alice B. Popejoy, et al, “Genomics is failing on diversity”. 
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は乗り越えられないほどのものではない。新たな人種間格差を生み出さないよう、Precision Medicineが本

格的に臨床現場で定着する前に、DNA データベースの偏りについて是正されることが求められていると言

えるだろう16。 

また遺伝子検査というと、保険会社は逆選択17を連想しがちであるが、遺伝子検査結果を引受査定に用い

ることが認められない限りにおいて18、高度な多遺伝子リスクスコアに基づく逆選択を防ぐことは難しいと

考えられる。保険会社は、Discovery の取組みにみられるような、加入者の健康増進意識を高め、加入者が

より健康的なものへと生活スタイルを変化させることをサポートするという考え方を、より強く持つ必要が

生じているのかもしれない19。 

【副主任研究員 吉田 順一】 
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